Zespół Escobara u płodu – opis przypadku by Olejniczak, Tomasz et al.
©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n eNr 8/2014 629
    
P R A C E  K A Z U I S T Y C Z N E
  położnictwo
	
				
        	 
      	  
 położnictwo
Zespół Escobara u płodu – opis przypadku
Fetal Escobar syndrome – a case report
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 Streszczenie   
Zespół Escobara (zespół mnogich płetwistości) to rzadka jednostka chorobowa, uwarunkowana genetycznie, pro-
wadząca do ciężkich, a czasem nawet letalnych zaburzeń u płodu. Dziedziczy się najczęściej w sposób autoso-
malny recesywny. Główne objawy choroby to płetwistość, ciężka artrogrypoza (przykurcze stawowe), wewnątrz-
maciczne zaburzenia wzrastania płodu. 
Poniżej opisano sytuację kliniczną, w której zespół Escobara dał pierwsze objawy u płodu już wewnątrzmacicznie, 
następnie wskutek ciężkich zaburzeń doprowadził do śmierci noworodka. Pierwszym symptomem choroby było 
poszerzenie przezierności karkowej w I trymestrze ciąży, dalsze zaburzenia rozwoju płodu wykryto w II trymestrze 
w ultrasonograﬁcznej ocenie anatomicznej. Wynik amniopunkcji genetycznej nie wykazał zaburzeń genetycznych. 
Ostateczne rozpoznanie potwierdzono dopiero post mortem, a badania genetyczne rodziców umożliwiły wcześniej-
szą diagnostykę prenatalną w kolejnej ciąży, umożliwiając urodzenie zdrowego dziecka.
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 Abstract   
The Escobar variant of multiple pterygium syndrome (MPS) is a rare, autosomal recessive disorder which may lead 
to many serious or even lethal fetal abnormalities. MPS is characterized by pterygia, arthrogryposis (joint contrac-
tures), and intrauterine growth restriction (IUGR). 
In the case described below, increased fetal nuchal translucency was the ﬁrst abnormality diagnosed already in the 
ﬁrst trimester of pregnancy. Other symptoms of the disease were found during the second trimester of pregnancy 
using ultrasonography examination. Also, genetic amniocentesis revealed no genetic disorders and the Escobar 
syndrome was diagnosed post mortem. Parental and maternal genetic examinations were performed and allowed 
for early prenatal diagnostics in the next pregnancy, resulting in the birth of a healthy newborn.
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Redakcja „Ginekologii Polskiej”
Ma∏gorzata Skowroƒska
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